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Introducao

Endereco para correspondéncia Joaquim José de Lima Silva, Servico
de Cirurgia Plastica, Instituto Dr. José Frota (IJF), —-Fortaleza, CE, Brasil
(e-mail: cirurgiaoplastico@joaquimjose.med.br;
jjdelimasilva@gmail.com).

A sindrome de Dandy-Walker (SDW) é uma condicao neuro desenvolvimental rara
caracterizada por anomalias na fossa posterior do cranio, com implicagoes clinicas
significativas que incluem atrasos no desenvolvimento motor e cognitivo, além de
outras alteragoes sistémicas. Este estudo apresenta o caso de uma crianga de 3 anos
diagnosticada com SDW e sem hidrocefalia associada. Sdo discutidos os aspectos
clinicos, genéticos e terapéuticos com base em uma revisdo da literatura dos ultimos 5
anos, visando compreender melhor a variabilidade fenotipica e as melhores aborda-
gens diagndsticas e terapéuticas.

Dandy-Walker syndrome (DWS) is a rare neurodevelopmental condition characterized
by abnormalities in the posterior fossa of the skull. It has significant clinical implica-
tions, including systemic alterations and delayed motor and cognitive development.
The current study presents the case of a 3-year-old child with DWS and no hydrocepha-
lus. We discuss the clinical, genetic, and therapeutic aspects of DWS based on a review
of the literature from the past 5 years. We aim to elucidate the phenotypic variability
and determine the best diagnostic and therapeutic approaches.

Exposicdo materna a toxinas, infec¢des virais (como
rubéola e citomegalovirus) e diabetes gestacional também

A sindrome de Dandy-Walker (SDW) foi descrita pela pri-
meira vez em 1914 como um complexo de anomalias cere-
belares envolvendo hipoplasia ou agenesia do vérmis
cerebelar, dilatacdo do quarto ventriculo e aumento da
cisterna magna.' Essa condicdo representa cerca de 4% das
malformacgdes cerebrais congénitas, com incidéncia esti-
mada em 1:25 mil a 1:35 mil nascidos vivos.?

A etiologia da SDW é multifatorial, envolvendo fatores
genéticos, ambientais e epigenéticos. Anomalias cromosso-
micas, como dele¢des ou duplica¢cdes em regides especificas
(como 3q24-q27 e 16pl11.2), estdo frequentemente
presentes.>
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sdo fatores de risco documentados.* Relatos recentes tém
destacado a associacdo da SDW com anomalias oculares,
como microftalmia e miopia, sugerindo uma possivel relacao
entre o desenvolvimento cerebral e ocular.”

As manifesta¢des clinicas variam amplamente, indo de
assintomaticas a quadros graves com atraso psicomotor,
convulsdes e alteragdes visuais, como no caso relatado.? A
presenca ou auséncia de hidrocefalia € um determinante
critico para o manejo clinico e prognéstico.’

0 avanc¢o na neuroimagem, especialmente a ressondncia
magnética (RM), transformou o diagnéstico da SDW. Essa
modalidade permite a avaliacdo detalhada das estruturas
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cerebelares e ventriculares, auxiliando na diferenciacdo
entre SDW cldssica, variantes e condicdes similares.®

Este artigo busca discutir um caso clinico relevante e
revisar os avangos recentes na compreensio da SDW, com
foco em diagnéstico, manejo e implica¢gdes prognosticas.

Relato de Caso

Uma crianga do sexo masculino, de 3 anos de idade, foi
trazida pela tia paterna devido a cegueira no olho direito e
alteragdes sindromicas. O histérico familiar revelava multi-
plos casos de cegueira e hidrocefalia. O exame fisico identi-
ficou microftalmia a direita e miopia significativa no olho
esquerdo. A =Fig. 1 mostra uma imagem da face, em visdo
anterior, sendo observados microftalmia e aspecto
sindrémico;

A RM do cranio revelou hipoplasia do vérmis cerebelar,
dilatagdo do quarto ventriculo e comunicagdo com a cisterna
magna sem sinais de hidrocefalia. (~Fig. 2) Nao foram
observadas altera¢des esqueléticas ou renais.

Como a crianga ndo apresentou sinais de aumento da
pressdo intracraniana, avalidado pelo oftalmologista, a partir
de exame de fundo de olho; visto um grau de miopia
acentudada, prescreveu lentes para ambos os olhos, mesmo
para o olho sem visdo, com o intuito de melhorar o equilibrio.
Foi investigada a possibilidade de retinoblastoma, que foi
sendo negativo; optou-se entdo por acompanhamento cli-
nico regular, enfatizando o manejo oftalmolégico e terapias
multidisciplinares. Uma avaliacdo neuro-psico-motora e do
desenvolvimento da crianga foi realizada por uma neurolo-
gista pediatrica e pela equipe de psicologia, por meio da qual

Fig. 1 Imagem da face do paciente em vista anterior, demonstrando
microftalmia e aparéncia sindrémica.

Revista Brasileira de Cirurgia Plastica  Vol. 40/2025 © 2025. The Author(s).

Fig. 2 Ressondncia magnética mostrando dilatacdo do quarto
ventriculo.

foi diagnosticado um certo déficit cognitivo e de aprendi-
zado, e a familia recebeu orienta¢des de como proceder no
tocante a essas questdes. Durante a obtencdo do histérico
familiar, foi relatado que o pai da crianca foi submetido a
derivacdo ventriculoperitoneal na infancia e, em seguida,
evoluiu com cegueira bilateral. Foi relatado também que a
made da crianca apresenta cegueira bilateral e o avd materno,
cegueira em apenas um olho.

Discussao

Estudos recentes apontam para um componente genético
significativo na SDW, com associagdes a muta¢des em genes
reguladores do desenvolvimento cerebral (como ZIC1 e
FOXC1).” A histéria familiar no caso relatado reforca a
importancia de investigar alteracdes genéticas, especial-
mente em contextos de consanguinidade ou histérico de
malformagdes congénitas.’

Aliteratura descreve um amplo espectro de apresentagées
clinicas, que vai desde sintomas leves, como dificuldade de
equilibrio, até comprometimentos graves do desenvolvi-
mento psicomotor.® A auséncia de hidrocefalia no caso
aqui discutido é um achado relevante, pois é relatada em
até 70% dos pacientes com SDW e geralmente requer manejo
cirtrgico.'

O histérico familiar de cegueira sugere uma possivel
herancga genética, embora nenhuma mutacdo especifica tenha
sido identificada até o momento. Nesse caso especifico, ndo
houve a possibilidade de avaliar os familiares, pois ndo foram



localizados, com exce¢do do pai, cujo prontudrio ndo foi
possivel averiguar. Os dados da literatura recente apontam
para a participacdo de genes envolvidos no desenvolvimento
cerebral e ocular, como ZIC1 e ZIC4, na patogénese da SDW.”

A RM é o método diagnéstico mais preciso para SDW.8 O
uso de biomarcadores genéticos, ainda em desenvolvimento,
pode melhorar a precisdo diagnéstica e identificar individuos
com maior risco de complica¢des.’ No caso relatado, a
auséncia de sinais clinicos de hidrocefalia orientou a decisdo
por manejo conservador.

O tratamento da SDW é baseado na gravidade dos sinto-
mas. Casos sem hidrocefalia podem ser manejados com
fisioterapia, terapia ocupacional e suporte psicopedagégico.*
0 acompanhamento multidisciplinar é crucial para otimizar
o desenvolvimento da crianga.

No caso aqui apresentado, a crian¢a foi atendida pelo
autor por esmagamento de um dedo da mado, que foi tratado
na emergéncia e encaminhado ao ambulatério do autor para
dar continuidade ao acompanhamento do trauma de mado.
Como a crianga apresentava face com aspecto sindrémico, foi
solicitado uma RM de cranio, no laudo da qual o préprio
radiologista ja sugeriu o diagnéstico em questao.

0 diagnéstico precoce da SDW é crucial para o prognéstico
clinico e para uma abordagem eficaz no desenvolvimento
neuropsicomotor da crianc¢a. O diagnéstico precoce permite
intervencdes terapéuticas oportunas, que podem melhorar
significativamente os desfechos neurolégicos e funcionais. A
intervencao precoce é fundamental para otimizar o desenvol-
vimento neuropsicomotor em crian¢as com SDW. Programas
de estimulagdo precoce, fisioterapia, terapia ocupacional e
fonoaudiologia devem ser iniciados o mais cedo possivel
para abordar atrasos no desenvolvimento motor e cognitivo.
Estudos de caso demonstram que crian¢as que recebem
intervengdes terapéuticas precoces apresentam melhores
habilidades motoras e de linguagem em compara¢do com
aquelas que iniciam o tratamento tardiamente.!°

Além disso, o acompanhamento regular por uma equipe
multidisciplinar permite ajustes nas estratégias terapéuticas
conforme a crianga cresce, abordando necessidades especi-
ficas e promovendo a maxima independéncia funcional
possivel.’0

Conclusao

A SDW é uma condi¢do complexa, com ampla variabilidade
clinica e prognéstica. O presente caso ilustra a importancia
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do diagné6stico precoce e da abordagem multidisciplinar para
o manejo ideal. Estudos futuros devem focar em avangos
genéticos e terapéuticos, permitindo uma compreensio mais
profunda da condigdo e melhorias no manejo clinico.’

Ensaios Clinicos
Nao.

Suporte Financeiro

O autor declara que ndo recebeu suporte financeiro de
agéncias dos setores ptblico, privado ou sem fins lucra-
tivos para a realizacdo deste estudo.

Conflito de Interesses
O autor ndo tem conflito de interesses a declarar.

Referéncias
Pandey S, Bhattarai S, Khatri P. Prenatal ultrasound diagnosis of
Dandy-Walker syndrome at 22 weeks of gestation: A case report.
Clin Images Med Case Rep 2024;5(11):3364. Doi: 10.52768/2766-
7820/3364
Parisi MA, Dobyns WB. Malformations of the Cerebellum and
Brainstem. Neuroimaging Clin N Am 2020;30(03):367-380
Elsayed LEO, AlHarbi NA, Algarni AM, Eltayeb HHE, Mostafa NMM,
Abdulrahim MM, et al. Chromosome 16p11.2 microdeletion
syndrome with microcephaly and Dandy-Walker malformation
spectrum: expandinb the known phenotype. Hum Genomics
2020;18(01):95. Doi: 10.1186/s40246-024-00662-0 PubMed
Baidi H, Radi A, Laaraje A, Ourrai A, Hassani A, Abilkassem R.
Interstitial deletion of the long arm of chromosome 3, del (3)
(925-g27), in association with Dandy Walker malformation: A
case report. World Journal of Advanced Research Reports 2024;23
(03):2239-2244. Doi: 10.30574/wjarr.2024.23.3.2806
Aldinger KA, et al. Cerebellar and Ocular Anomalies in Dandy-
Walk Malformation: A Case Series. ] Child Neurol 2021;36(05):
412-418
Spennato P, et al. Ocular Manifestations in Dandy-Walker Syn-
drome: A Systematic Review. Eur ] Ophthalmol 2020;30(04):
678-685
Grinberg I, Millen KJ. Genetic Insights into Dandy-Walker Mal-
formation. Genet Med 2022;24(03):567-575
Goergen SK, et al. PHACE syndrome: Expanding the phenotype. ]
Med Imaging (Bellingham) 2021
Beyene BG, Abera MT, Zeleka TA, Dhuguma AA. Armored brain as a
late complication of CSF overshunting: A rare case report. Radiol
Case Rep 2024;20(01):342-345. Doi: 10.1016/j.radcr.2024.10.020
PubMed
10 SunY,WangT, Zhang N, ZhangP, Li Y. Clinical features and genetic
analysis of Dandy-Walker syndrome. BMC Pregnancy Childbirth
2023;23(01):40. Doi: 10.1186/s12884-023-05367-1

—_

N

w

N

w

[e)]

~

5}

o

Revista Brasileira de Cirurgia Plastica  Vol. 40/2025 © 2025. The Author(s).



